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Uvod: Razvoj genetike in genomike, ki smo mu priča v zadnjih letih, je opazen na vseh 
ravneh zdravstvenega varstva in pri vseh zdravstvenih delavcih. Zdravstveni sistem 
potrebuje specifično izobražene zdravstvene sodelavce, tako medicinske sestre, 
bioinformatike in laboratorijske medicinske genetike, ki so nepogrešljivi v vsakdanji klinični 
genetski praksi. Zaradi tega je nujno, da se v izobraževanje v zdravstveni negi vključi 
sodobna znanja iz genetike in genomike. Namen: Želeli smo opredeliti, kako trenutno 
poteka usposabljanje medicinskih sester na področju genetike, opredeliti vlogo in naloge, ki 
jih imajo v ambulanti za genetsko svetovanje, ter raziskati pomanjkljivosti izobraževanja 
medicinske sestre v genetiki. Metode dela: Za opredelitev teoretičnih izhodišč smo 
pregledali strokovno literaturo v podatkovnih zbirkah Medline (PubMED), CINAHL in 
Cochrane Library. Pri iskanju smo postavili časovni okvir od leta 1962 do leta 2019. Iskanje 
literature je potekalo v angleškem jeziku s ključnimi besedami genetic nurse AND education, 
genetics, genomics, education AND training, role of genetic nurse. Za izvedbo empiričnega 
dela raziskave smo anketirali zdravnike in medicinske sestre, ki delajo na področju klinične 
genetike ali pa so posredno povezani z njo. Rezultati: Analiza odgovorov medicinskih sester 
in zdravnikov je pokazala, da izobraževanje oziroma strokovno izpopolnjevanje medicinskih 
sester na področju klinične genetike poteka predvsem na ravni samoiniciativnosti in da bi si 
medicinske sestre želele formalno izobraževanje. Naloge medicinske sestre so naročanje in 
triažiranje bolnikov, odvzem krvi za genetsko testiranje in jemanje družinske anamneze. 
Razprava in zaključek: Opredelili smo sedanjo vlogo medicinske sestre pri genetskem 
svetovanju v službah za genetsko diagnostiko in svetovanje v Sloveniji ter ugotovili, da 
zdravstveni sistem potrebuje formalno izobraževanje za profil medicinske sestre v gentiki. 
S formalnim izobraževanjem na podiplomskem študiju, ki bi vključevalo predvsem znanje 
medicinske genetike in diagnostičnih postopkov v genetiki, ter nadaljnjim stalnim 
izpopolnjevanjem in spremljanjem novosti bi medicinska sestra pridobila ustrezno 
usposobljenost za samostojno delo v genetski ambulanti, pa tudi za izobraževalno in 
raziskovalno dejavnost.  





Introduction: The development of genetics and genomics, which we have witnessed in 
recent years, is noticeable at all levels of the health system and all medical profiles. The 
modern healthcare system requires specially trained healthcare associates, such as nurses, 
bioinformaticians and laboratory medical genetics, which are indispensable in everyday 
clinical genetic practice. Therefore, it is essential that advances in genetics and genomics 
should be incorporated in formal education in health care. Purpose: We wanted to define 
how nurses are trained in genetics, to identify the role and tasks in the genetics and to 
investigate the shortcomings of nurse education in genetics. Methods: For the theoretical 
starting points, we examined the literature in the databases, Medline (PubMED), CINAHL 
in the Cochrane Library. In the search, we set a time frame from 1976 to 2019. The literature 
search was conducted in English with the key words of the genetic nurse and education, 
genetics, genomics, education and training, role of genetic nurse. For the practical part, we 
distributed survey questionnaires among medical doctors, clinical geneticists, and nurses 
who work in clinical genetic field. Results: By analysing the responses of nurses and doctors 
to the questionnaire, we found out that education and training of nurses in the genetic field 
is mostly self-initiative, that nurses would prefer formal education, and that nurses’ tasks are 
calling for appointments and patient triage, blood withdrawal for testing and taking family 
history. Discussion and conclusion: We determined the current role and tasks of nurse in 
genetic counseling in the services for genetic diagnostics in Slovenia and showed that the 
modern health system in Slovenia needs formal education for the profile of a genetic nurse. 
With formal education in postgraduate study, which would incorporate in particular 
knowledge of medical genetics and diagnostic genetic procedures and further continued 
education, genetic nurses will get appropriate knowledge and skills for independent work in 
reference genetic clinics or for educational and research activities. 
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SEZNAM UPORABLJENIH KRATIC IN OKRAJŠAV 
aCGH Array Comparative Genomic Hybridization – primerjalna genomska 
hibridizacija z mikromrežami 
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ESHG The European society of human genetics – Evropsko združenje za 
humano genetiko 
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ISONG International society of nurses in genetics – Mednarodno združenje 
medicinskih sester v genetiki 
KO  klinični oddelek 
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NGS Next generation sequencing – sekvenciranje nove generacije 
NSGC National Society of Genetic Counselors – Mednarodno združenje 
genetskih svetovalcev  
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Projekt »Človeški genom« in napredek v informacijski tehnologiji sta omogočila razvoj in 
vpeljavo genomskih metod v medicino in zdravstveno nego. Genetika in genomika na novo 
opredeljujeta razumevanje zdravja in bolezni pri človeku. Zdi se, da skoraj vse bolezni in 
stanja vsebujejo genetsko ali genomsko komponento.  
Genetika je veda, ki raziskuje dednost, genomika pa proučuje gene (genom), njihovo 
funkcijo in z njimi povezane tehnike (WHO, 2004), zato je pomembno, da prepoznamo 
nujnost ustrezne vključitve teh vsebin v izobraževanje medicinskih sester (MS) in ostalega 
negovalnega osebja. Zdravstveni delavci bodo v prihodnjem zdravstvenem sistemu 
potrebovali razumevanje genetskih in genomskih informacij skupaj s preventivnimi ukrepi, 
presejalnimi programi, diagnostičnim testiranjem, prognozo in izbiro zdravljenja ter 
spremljanjem učinkovitosti zdravljenja. Prenos genetskega in genomskega znanja v klinično 
prakso bo imelo pomembne posledice za celotno zdravstveno osebje ne glede na akademski 
naziv, vlogo in delovno mesto (Consensus, 2009). 
Medicina postaja vse bolj personalizirana (personalizirana medicina je definirana kot odmik 
od pristopa »one size fits all«), določena z genetskim profilom posameznika, zato je 
potrebno, da zdravniki in MS pridobijo genetsko in genomsko znanje ter s tem zagotovijo 
sodobno zdravstveno obravnavo in informiranje bolnikov o možnostih, ki jih ponuja 
personalizirana medicina. Zdravstveni delavci, ki bodo poznali principe genetike in 
genomike, bodo imeli osrednjo vlogo v genomski medicini (Montgomery, 2017). 
Primerjalna hibridizacija z mikromrežami (angl. array comparative genome hybridization – 
aCGH) in sekvenciranje nove generacije (angl. next generation sequencing – NGS) sta 
omogočila klinični genetiki preporod, saj vsak dan postavimo diagnozo vsaj ene redke 
bolezni, kar je izjemno pomembno, saj je po podatkih EuroGenetesta v Evropi 30 milijonov 
ljudi z genetsko boleznijo (Cassiman, 2005). 
1.1 Teoretična izhodišča 
Razvoj novih diagnostičnih možnosti zahteva dodatno in stalno izobraževanje zdravstvenega 
osebja, kar pomeni, da morata zdravnik klinični genetik in MS v genetiki razumeti in nato 
prenesti novosti v vsakdanjo zdravstveno prakso (Montgomery, 2017). Klinična genetika se 
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širi na vsa področja medicine, zato je potreba po izobraženem zdravstvenem osebju vse 
večja.  
Leta 1958 je Nacionalni inštitut za javno zdravje kot prvi v Sloveniji začel s kromosomskimi 
analizami, leta 1966 pa še Oddelek za medicinsko genetiko, ki se je kasneje razvil v terciarni 
genetski center Klinični inštitut za genomsko medicino, ki omogoča genetsko svetovanje in 
testiranje (Peterlin, 1997). 
Pod okriljem Zdravniške zbornice Slovenije od leta 2003 obstaja specializacija iz klinične 
genetike in trenutno na tem področju aktivno deluje 14 zdravnikov specialistov klinične 
genetike. Od leta 2011 obstaja tudi specializacija iz laboratorijske medicinske genetike. Po 
zaključeni specializaciji specialist laboratorijske medicinske genetike pridobi teoretična in 
praktična znanja s področja medicinske genetike: praktična znanja za izvedbo genetskih 
testiranj in samostojno delo v laboratoriju za medicinsko genetiko, osnove vodenja 
laboratorija za medicinsko genetiko, znanja za odčitavanje genetskega izvida, ki ga ima 
specializant po opravljeni specializaciji pravico podpisati in razložiti zdravniku (Zdravniška 
zbornica Slovenije, 2009). Formalno izobraževanje, kjer bi MS lahko pridobila specialna 
znanja na področju medicinske in klinične genetike, pa v Sloveniji trenutno ne obstaja, 
ampak so temeljna znanja s tega področja vključena v nekatere druge predmete na 
dodiplomski in podiplomski stopnji. 
MS na vseh ravneh zdravstvenega varstva poznajo bolnikove težave in njegovo družino, 
imajo znanje in izkušnje pri sporazumevanju in sooblikovanju odnosov. Njihova glavna 
vloga je promocija zdravja, preprečevanje oziroma obvladovanje bolezni in osveščanje 
bolnikov (Bancroft, 2013). 
Vedno pogosteje se bodo tudi MS ne glede na področje delovanja srečevale z bolniki z 
genetsko boleznijo in bodo lahko zaradi nepoučenosti povzročile nepotrebno trpljenje 
bolniku in družini ter ga prikrajšale za pomembne informacije. Izobražena MS lahko s 
svetovanjem spodbudi člane bolnikove družine, da ustrezno ukrepajo pri simptomih, 
diagnozi, zdravljenju, ter opozarja na potrebo po medicinskem sledenju (Maclean, 1976). 
Brez znanja iz genetike in genomike MS ne more prepoznati znakov, značilnih za genetsko 
bolezen, uporabiti družinske anamneze za prepoznavo dejavnikov tveganja, narediti načrta 
za informiranje bolnikov in zagotoviti kakovostne zdravstvene nege pri bolniku z določeno 
diagnozo (Montgomery, 2017). 
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V Evropi je bil leta 1962 predstavljen predlog, da bi humano genetiko vključili v 
izobraževalni program MS kot tečaj ali pa v obliki blok predavanj, s katerim bi MS usvojile 
osnovne statistične metode, osnovne genetske koncepte in njihovo uporabo v zdravstveni 
negi. Osnovni program bi obsegal 16 šolskih ur kot del dodiplomskega študija (Brantl, 
Esslinger, 1962). Predlagani program izobraževanja ni bil sprejet, so pa MS, ki so delovale 
v terciarnih centrih in javnem zdravstvu, v strokovni literaturi opisovale svoje izkušnje 
genetskega svetovanja posameznikom in družinam in na ta način opozarjale na potrebo, da 
se izobraževanje MS formalno uredi (Forsman, 1994). 
Po spoznanju, da so določena kronična obolenja dedna, so MS v javnem zdravstvu leta 1963 
začele pri obravnavi družin s kroničnim obolenjem izdelovati družinsko drevo (Jolly et al., 
1965). Družinsko drevo je osnovno orodje, ki uporablja standardne simbole in terminologijo 
ter vključuje tri generacije družinskih članov in njihovo medicinsko anamnezo. Pri risanju 
družinskega drevesa mora biti MS pozorna na opozorilne znake, ki lahko nakazujejo 
prisotnost genetske bolezni v določeni družini, npr. posamezniki, ki imajo v družini več 
primerov določene bolezni ali več primerov sorodnikov z genetsko boleznijo, npr. več 
primerov rakavih obolenj v mlajši starosti itd. Posameznik s sumom na prisotnost genetske 
bolezni, ki izhaja iz družinskega drevesa potrebuje nadaljnjo specialistično obravnavo pri 
kliničnem genetiku (Consensus, 2009). 
Leta 2012 so naredili raziskavo med italijanskimi MS, da bi ugotovili, koliko znanja imajo 
o osnovah genetike, kako pomembno se jim zdi znanje genetike pri vsakdanjem delu in 
kakšno je njihovo mnenje o vlogi MS v genetiki. Ugotovljeno je bilo, da v Italiji vloga MS 
v genetiki še ni dobro definirana, potrebe genetske službe po izobraženem kadru pa so velike. 
Takratna prizadevanja, da bi vpeljali genetiko v izobraževanje MS (dodiplomski in 
podiplomski študij), so nezadostna in ne omogočajo genetskega znanja, zato ne omogočajo 
učinkovite zdravstvene nege tistim, ki jo potrebujejo (Godino et al., 2012). 
1.2 Medicinska sestra v genetiki 
MS v genetiki, kot jo definira Mednarodno združenje za medicinske sestre v genetiki (angl. 
International Society of Nurses in Genetics – ISONG), je MS z licenco s specialnimi znanji 
in usposabljanjem na področju genetike. MS v genetiki pomaga ljudem, ki imajo povišano 
tveganje za genetsko bolezen, bolnikom z genetsko boleznijo in njihovim svojcem, da 
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obvladujejo bolezen in dosežejo ter ohranjajo zdravje. MS na področja genetike opravi oceno 
tveganja za to bolezen in razpravlja o vplivu tveganja na zdravstveno varstvo za 
posameznika in družino. Nudi tudi učenje bolnikov s področja genetike, zagotavlja 
zdravstveno nego bolnikom in njihovi družini ter izvaja raziskovanje v zdravstveni negi na 
področju genetike (Consensus, 2009). 
MS v genetiki omogoča zdravstveno nego bolnikom in družinam s specifičnim genetskim 
stanjem ali tistim, ki imajo potrebo po specifični genetski službi, in je sposobna, da (Kirk et 
al., 2014):  
• celostno oceni stanje bolnika in prepozna posameznike, ki bi imeli koristi od 
genetske informacije ali genetske obravnave,  
• prilagodi sporočanje genetske informacije glede na posameznikovo kulturo, raven 
znanja in razumevanja, 
• zagotavlja pravico posameznika do informirane odločitve in prostovoljnega 
ukrepanja, 
• pozna genetske in druge dejavnike, ki vplivajo na zdravje in bolezen, 
• pacientom sporoča potrebne informacije in jim pomaga pri razumevanju o 
uporabnosti in omejitvah genetskega testiranja, 
• prepozna omejitve lastnega strokovnega znanja na področju genetike, 
• verodostojno pridobiva in posreduje nove informacije, ki so pomembne zanjo, 
bolnike, družine in sodelavce, 
• omogoča kontinuirano zdravstveno nego in podporo bolnikom ter njihovim 
družinam oziroma vsem, ki potrebujejo zdravstveno nego in informiranje zaradi 
genetsko pogojene bolezni. 
Ponudnik zdravstvenih storitev mora zagotavljati izobraženo zdravstveno osebje, tako 
specialista klinične genetike kot MS v genetiki, ki je usvojila temeljne veščine in znanja za 
vrednotenje družinske anamneze in je sposobna prepoznati klinične značilnosti, ki kažejo na 
dedno bolezen v družini, da lahko pravilno obravnava bolnika v genetski ambulanti (Skirton 
et al., 2010). 
Leta 2010 so člani EuroGenetesta in Komiteja za izobraževanje pri Evropskem združenju za 
humano genetiko (angl. The European society of human genetics – ESHG) izdelali 
priporočila, ki v 16 točkah opisujejo ključne kompetence za zdravstvene delavce v genetiki, 
da bi izboljšali obravnavo bolnikov z genetsko boleznijo. 
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Ta priporočila so: 
• vzpostaviti odnos z bolnikom in mu pojasniti skrbi in pričakovanja, 
• narediti ustrezno in natančno oceno genetskega tveganja: 
‒ podati klinično in genetsko informacijo, prilagojeno posameznikovim potrebam, 
‒ pojasniti možnosti, ki so na voljo, vključno s tveganji, koristmi in omejitvami, 
‒ oceniti posameznikovo razumevanje obravnavanih vsebin, 
‒ pri procesu genetskega svetovanja upoštevati vpliv izkušenj posameznika in 
družine, verskih prepričanj, vrednot in kulturnega ozadja, 
• narediti oceno bolnikovih potreb in virov ter zagotoviti podporo ali ustrezno 
napotitev v druge ustanove, če je to potrebno, 
• uporabiti svetovalne sposobnosti, da se bolniku olajša sprejemanje nove informacije 
in sprejemanje odločitev v zvezi s tem, 
• na primeren način dokumentirati informacije, vključno z zabeležkami in pošto,  
• poiskati in uporabiti relevantno medicinsko in genetsko informacijo za genetsko 
svetovanje, 
• pokazati sposobnost organiziranja prednostne obravnave primera, 
• načrtovati, organizirati in omogočiti izobraževanje strokovnjakom in laikom, 
• vzpostaviti učinkovite delovne odnose tako v multidisciplinarni ekipi kot v širši 
mreži zdravstvenega in socialnega varstva, 
• prispevati k razvoju in organizaciji genetske dejavnosti, 
• delovati v skladu z ustreznim kodeksom etičnih načel, 
• zavedati se poklicnih, osebnih/lastnih omejitev, 
• pokazati razumevajoč pristop ter zavedanje o varnosti posameznika in družine, 
• bolniku predstaviti možnosti, da lahko sodeluje v raziskovalnih projektih, in sicer na 
način, da lahko sprejme informirano odločitev, 
• ohranjati stalen poklicni razvoj na osebnem in strokovnem področju.  
Cilj zbranih kompetenc ni poenotiti obstoječe genetske službe, temveč pomagati državam, 
da v prihodnosti prilagodijo izobraževalni program in genetske službe glede na nabor 
standardov (Skirton et al., 2010). 
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1.3 Genetsko svetovanje 
Mednarodno združenje genetskih svetovalcev (angl. National Society of Genetic Counselors 
– NSGC) je leta 2005 sprejelo prenovljeno definicijo genetskega svetovanja (Resta et al., 
2006): »Genetsko svetovanje je proces, ki pomaga ljudem razumeti in omogoča družini 
prilagoditev medicinskim in psihološkim posledicam genetske bolezni ter vključuje: 
• pojasnjevanje družinske in medicinske anamneze, kar omogoča oceno tveganja za 
ponovitev bolezni v družini, 
• izobraževanje o načinu dedovanja, genetskem testiranju, obvladovanju bolezni, 
preprečevanju ter možnostih zdravljenja in raziskavah,  
• spodbujanje informirane odločitve in prilagoditev na tveganje ali bolezen.« 
Povečano povpraševanje po genetski obravnavi obremenjuje ponudnike genetskih storitev. 
Vedno večji pomen je na psihološki podpori bolnikom in pridobivanju informiranega 
privoljenja/soglasja za genetsko testiranje. Služba za genetsko svetovanje bi morala biti na 
voljo družinam ali posameznikom, ki so prizadeti z genetsko boleznijo. Vključitev MS v 
genetiki v multidisciplinarni tim se je pokazal kot učinkovit način, zato so vzpostavili službe 
za genetsko svetovanje v številnih državah, najprej v Veliki Britaniji in Združenih državah 
Amerike ter Kanadi in Avstraliji (Godard et al., 2003). 
Rezultati raziskave, ki so jo izvedli med izvajalci genetskega svetovanja (MS in 
»nezdravstvenimi« genetskimi informatorji) leta 2012 v večini evropskih držav, so pokazali, 
da genetski svetovalci delujejo avtonomno in so del multidisciplinarnega genetskega tima 
(Skirton et al., 2012). 
1.4 Genetski svetovalec 
Po definiciji NSGC je genetski svetovalec strokovnjak, usmerjeno izobražen na področju 
genetike in genetskega svetovanja za potrebe zagotavljanja pomoči bolnikom pri odločanju 
o svojem genetskem zdravju. Genetski svetovalci pomagajo bolnikom in njihovim družinam 
pri interpretaciji rezultatov genetskih testov, nudijo podporo in usmerjajo bolnike in njihove 
družine k drugim specialistom. Genetski svetovalci delajo na kliniki, v bolnišnici ali 
specializirani ambulanti in sodelujejo s pediatri, porodničarji, onkologi, internisti in drugimi 
specialisti. Tako kot zdravniki lahko genetski svetovalci delajo v različnih okoljih in 
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zagotavljajo različne storitve. Lahko nudijo splošno oskrbo ali pa se specializirajo na enem 
ali več področjih medicine, npr.: prenatalno področje, področje pediatrije, onkologije, 
kardiologije, nevrologije, hematologije, ipd. (Resta et al., 2006).  
V nekaterih državah, kjer imajo ustrezno izurjene genetske svetovalce in MS v genetiki, se 
je pokazalo, da ta profil zdravstvenih delavcev lahko pomaga bolnikom, ki iščejo informacije 
o testiranju za širok nabor genetskih stanj. Evropsko združenje za humano genetiko 
ustanavlja sistem izobraževanja s pooblastili genetskih svetovalcev z namenom poskrbeti za 
varno prakso, saj je sedaj le malo podatkov o praksi in izobraževanju »nezdravstenih« 
genetskih svetovalcev v Evropi. Leta 2011 je potekala raziskava, katere cilj je bil pridobiti 
podatke o številu, izobraževanju in pravni podlagi genetskih svetovalcev in MS v genetiki v 
Evropi. V raziskavi je sodelovalo 18 držav. Leta 1980 so v Veliki Britaniji začeli delati 
genetski svetovalci in tudi MS v genetiki, kjer je zaposlenih 300 genetskih svetovalcev in 20 
MS sester v genetiki na milijon prebivalcev. Leta 2005 je sledila Francija, ki ima 75 
genetskih svetovalcev na milijon prebivalcev, vendar ne poznajo profila MS v genetiki, so 
pa poleg Norveške edini, ki imajo pravno urejeno izobraževanje za genetske svetovalce. 
Vlogo genetskega svetovalca je treba natančno opredeliti, saj je nujno, da posamezniki in 
družine dobijo varno in učinkovito oskrbo glede na njihove specifične potrebe (Cordier et 
al., 2011). 
1.5 Program izobraževanja 
Evropski odbor za medicinsko genetiko je leta 2010 izdelal program magistrskega študija za 
genetske svetovalce in MS. MS bi tako pridobila znanje iz genetskega svetovanja, 
psihologije, medicinske genetike, humane genetike, etike, praktičnega dela in raziskovanja. 
Pri vsebinah iz: 
• Genetskega svetovanja bi se seznanili z zakonitostmi genetskega svetovanja, 
vključno z nedirektivnim svetovanjem, usvojili osnovne in napredne veščine 
svetovanja, spoznali nabor možnih psiholoških in čustvenih odzivov bolnikov in 
njihovih družin ter usvojili pristop brez obsojanja. 
• V sklopu psihologije bi se seznanili z relevantnimi psihološkimi teorijami, vključno 
z žalovanjem in izgubo, odzivi na tveganje in vpliv dogodka. Razvili bi veščine, kako 
pripraviti bolnika na možne rezultate genetskih testov, vpliv pozitivnih in negativnih 
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rezultatov na posameznika in družino, kako komunicirati v družini, vključno z 
možnostjo nerazkrivanja informacij drugim članom družine.  
• Iz medicinske genetike bi usvojili znanja iz načinov dedovanja, najbolj pogostih 
genetskih bolezni, različnih tipov patogenih genomskih različic (mutacij), 
pojasnjevanja rezultatov genetskih testov, vrste genetskih testov, raziskovalnih 
metod, osnov embriologije in vpliva sorodnosti med partnerjema. 
• S področja humane genetike bi usvojili znanje iz strukture DNK, genov in 
kromosomov, transkripcije in translacije, mutacij in vpliva na razvoj in zdravje 
posameznika, mejoze in mitoze, dednih mehanizmov, kromosomskih preureditev, 
multifaktorialnih bolezni, mitohondrijskega dedovanja, diagnostičnih tehnik in 
epigenetike. 
• S področja etike bi se seznanili z etičnimi principi zdravstvene prakse, sestavnimi 
deli informiranega privoljenja, človekovih pravic, diskriminacije glede na genetsko 
stanje, spoznali bi vpliv bolezni na posameznika, družino in družbo ter usvojili 
osnove zdravstvenega zavarovanja in Zakona o pacientovih pravicah. 
• Praktične priprave bi omogočale študentu, da samostojno vodi primer, razvije 
empatičen odnos s pacientom, dela v multidisciplinarnem timu, vodi zdravstveno 
dokumentacijo ter se zaveda omejitve svojega znanja in veščin. 
• Pri raziskovanju bi se seznanili z relevantnimi raziskovalnimi metodami, ki so 
uporabne pri genetskem svetovanju (ESHG, 2010).  
Da bi ugotovili stanje glede izobraževanja in usposabljanja MS v genetiki, smo opravili 
presečno raziskavo v osrednji slovenski regiji z vprašalnikom, ki smo ga naslovili na 
specialiste in specializante klinične genetike ter MS, ki delajo v ambulanti za genetsko 




Z raziskavo smo želeli analizirati, na kakšen način poteka izobraževanje in usposabljanje 
MS v genetiki in kakšna je njena vloga v specialistični ambulanti za klinično genetiko ter 
katera dodatna znanja in veščine mora usvojiti, da bi lahko dejavnost opravljala 
kompetentno. Zanimalo nas je, kako zdravniki specialisti klinične genetike ocenjujejo delo 
MS in kako MS, ki delujejo v specialistični genetski ambulanti, ocenjujejo svoje znanje in 
veščine. 
Zastavili smo si tri raziskovalna vprašanja: 
• Katere specifične naloge opravlja MS v specialistični genetski ambulanti v Sloveniji? 
• Kako poteka izobraževanje oz. usposabljanje MS za področje klinične genetike v 
Sloveniji? 
• Ali zdravstvo v Sloveniji potrebuje profil MS v genetiki?  
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3 METODE DELA 
Uporabili smo deskriptivno raziskovalno metodo dela in kvantitativno raziskovalno 
paradigmo. Za opredelitev teoretičnih izhodišč smo pregledali strokovno literaturo v 
podatkovnih zbirkah Medline (Pub Med), CINAHL in Cochrane Library. Iskanje je bilo 
omejeno na angleški in slovenski jezik ter na literaturo, objavljeno od leta 1962 do konca 
leta 2018. Za iskanje literature smo uporabili naslednje ključne besede: »genetic nurse«, 
»genetics«, »genomics«, »education«, »training«, »role of genetic nurse« in logični operator 
AND. 
3.1 Merski inštrument 
Anketna vprašanja smo pripravili po vzorcu anketnega vprašalnika iz leta 1997, ko so v 
Angliji izvedli podobno anketo, da bi pridobili mnenje o vlogi MS v genetiki (Skirton, 1997), 
in po anketnem vprašalniku iz leta 2012, ko so izvedli anketiranje med italijanskimi MS o 
tem, kakšno je njihovo znanje genetike in kakšno vlogo ima MS v genetiki (Godino et al., 
2012). Oblikovali smo dva vprašalnika, za MS in zdravnike. Vprašalnika sta se med obema 
ciljnima skupinama razlikovala le v dveh vprašanjih, MS smo vprašali, če bi se želele 
izobraževati s področja genetike in če bi se vključile v podiplomski študij iz genetike. Sicer 
pa sta vprašalnika zajemala pet vsebinskih sklopov. Prvi sklop je vseboval vprašanja o vlogi 
oziroma o delih in nalogah, ki jih opravlja MS v genetski ambulanti. Drugi sklop se je 
nanašal na pridobivanje, znanja MS za delo na področju klinične genetike in tretji sklop 
vprašanj na to, kako MS ocenjujejo svoje znanje s področja medicinske genetike. Četrti sklop 
je naslavljal vprašanje, ali MS v Sloveniji prepoznavajo potrebo po dodatnem in 
poglobljenem izobraževanju za profil MS v genetiki v specialistični ambulanti. Zadnji sklop 
je obsegal tri vprašanja odprtega tipa, in sicer katera specifična znanja in katere veščine naj 
bi imela MS v genetski ambulanti (1), ali lahko MS pridobi zaupanje pacientov (2) in kako 
lahko usposobljena MS prispeva k bolj kakovostni obravnavi pacienta v genetski ambulanti 
(3). 
Ob pristopu k anketi smo jasno navedli namen raziskave. Pri izvedbi ankete smo upoštevali 
etična načela raziskovanja. Pred začetkom raziskave smo izvedli pilotno študijo, pri kateri 
je sodelovalo 5 MS in 3 zdravniki. S pilotno študijo smo preverili razumljivost vprašalnika. 
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Na osnovi pridobljenih rezultatov ankete in poročil smo ugotovili, da večje korekcije niso 
bile potrebne. 
3.2 Vzorec 
V raziskavi je sodelovalo 42 anketirancev (MS in zdravnikov). Razdeljenih je bilo 40 
anketnih vprašalnikov MS in 25 zdravnikom. Vrnjenih je bilo 25 anketnih vprašalnikov za 
MS (62,5 %) in 17 za zdravnike (68 %). Vsi vrnjeni vprašalniki so bili pravilno izpolnjeni 
in vključeni v analizo podatkov. Vzorec je bil neslučajnostni in namenski. Anketni 
vprašalnik je prejelo 14 specialistov klinične genetike in 11 specializantov klinične genetike, 
ki delajo na Kliničnem inštitutu za medicinsko genetiko, Onkološkem inštitutu, Pediatrični 
kliniki in specialistični ambulanti za klinično genetiko Medgen. Za vzorec MS so bili 
razdeljeni anketni vprašalniki vsem MS, ki neposredno ali posredno delajo na področju 
klinične genetike, na Inštitutu za medicinsko genetiko, Onkološkem inštitutu, Pediatrični 
kliniki in Bolnišnici Postojna. 
3.3 Zbiranje in obdelava podatkov 
Anketni vprašalniki so bili razdeljeni fizično, prek glavnih MS tarčnih oddelkov. Podatke 
smo zbirali v obdobju od julija do oktobra 2018.  
Za analizo demografskih podatkov smo uporabili analizo osnovnih frekvenc in deležev 
odgovorov oz. kategorij. Za preverjanje porazdelitve smo uporabili Kolmogorov-Smirnov 
in Shapiro-Wilkov test. Izračunali smo srednjo vrednost – mediano (Me), kjer je bilo to 
ustrezno. Za ugotavljanje statistično pomembnih razlik med odgovori respondentov MS in 
zdravnikov smo uporabili Mann-Whitneyjev test. Za statistično značilnost smo uporabili p 
≤ 0,05. Vse diagrame smo oblikovali z MS Excel 2010, podatke pa analizirali s programskim 




Rezultati so prikazani v zaporedju pridobivanja podatkov. 
4.1 Demografski podatki respondentov 
Večino vzorca tako v skupini MS kot skupini zdravnikov predstavljajo ženske. Večji 
razkorak je sicer med moškimi, kjer je delež višji pri zdravnikih (17,6 %) kot pri MS (4,0 %) 
(Slika 1).  
Slika 1: Porazdelitev vzorca glede na spol respondentov 
V skupini MS je v največjem deležu v vzorcu zastopana starostna skupina 36–40 let  
(32,0 %), večino ostalega vzorca MS predstavljata starostni skupini do 35 let. V skupini 
zdravnikov je v največjem deležu v vzorcu zastopana starostna skupina 26–30 let (35,3 %), 
sledita starostni skupini od 36 do 45 let, ki predstavljata večino ostalega vzorca zdravnikov 
(Slika 2).  
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Slika 2: Porazdelitev vzorca glede na starost respondentov 
Slika 3 prikazuje razliko v doseženi izobrazbi med skupinama respondentov. Največji delež 
respondentov v vzorcu v obeh skupinah je z zaključeno visoko šolo ali fakulteto, kar v 
skupini MS velja za večino vzorca (72,0 %), medtem ko ima zaključen magisterij manjši 
delež MS (8,0 %), MS z zaključenim doktoratom v vzorcu ni bilo nobene. V skupini 
zdravnikov ima zaključeno fakulteto polovica vzorca (47,1 %), magisterij ima 17,6% 
zdravnikov in 35,3 % je takšnih, ki imajo zaključen doktorat. 
Slika 3: Dosežena izobrazba respondentov 
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Večina vzorca v skupini zdravnikov opravlja delo na področju klinične genetike (76,5 %), 
medtem ko največji delež vzorca v skupini MS delo opravlja na področju ginekologije  
(56,0 %), ostali anketiranci delujejo tudi na področju onkologije in pediatrije (Slika 4). 
Slika 4: Področja opravljanja dela respondentov 
V skupini zdravnikov večji delež vzorca predstavljajo tisti z najmanj (do 5 let) dela na 
področju klinične genetike (58,8 %). V skupini MS največji delež respondentov v vzorcu 5–
10 let dela na področju klinične genetike (28,0 %) in 24,0 % jih na tem področju dela do 5 
let. V skupini MS približno tretjina respondentov 15 let in več dela na tem področju, medtem 
ko je delež v skupini zdravnikov s toliko leti izkušenj nižji (11,8 %) (Slika 5). 
 
Slika 5: Leta dela respondentov na področju klinične genetike 
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4.2 Potek izobraževanja oz. usposabljanja medicinske sestre za 
področje klinične genetike v Sloveniji 
MS smo spraševali: »Kje ste pridobili znanje za delo v genetski/drugi ambulanti?«, 
zdravnike pa »Kje po vašem mnenju MS pridobijo največ znanja za delo v genetski 
ambulanti?«. Obe skupini sta podali svoje mnenje o pridobivanju znanja MS na področju 
genetike, trditve pa so bile ocenjene na lestvici ocen od 1 do 5 (Slika 6). Iz slike je razvidno, 
da po mnenju obeh raziskovanih skupin MS pridobijo največ znanja od sodelavcev. Po 
mnenju zdravnikov MS pridobijo v povprečju precej znanja (Me = 4,0) tudi ob prebiranju 
strokovne literature, vezane na delo v klinični praksi. Slika 6 kaže, da po mnenju zdravnikov 
MS pridobivajo več znanja, kot ocenjujejo MS same (izjema je le pridobivanje znanja na 
fakulteti, ki ga MS po mnenju obeh skupin v povprečju pridobijo zelo malo). 
 
Slika 6: Način pridobivanja znanja medicinske sestre v ambulanti za genetsko svetovanje 
Z neparametričnim Mann-Whitneyjevim testom smo preverili, ali obstajajo statistično 
značilne razlike (p < 0,05) v ocenah pridobivanja znanja zdravnikov in MS (Tabela 1). 
Rezultat Mann-Whitneyjevega testa kaže statistično značilne razlike v treh primerih, in sicer: 
(1) na izobraževanju v tujini je po mnenju zdravnikov pridobljeno znanje MS statistično 
značilno višje, kot ga ocenjujejo MS (p < 0,001), (2) na izobraževanjih/predavanjih v 
Sloveniji je po mnenju zdravnikov pridobljeno znanje MS statistično značilno višje, kot ga 
ocenjujejo MS in (p = 0,004), in (3) s prebiranjem strokovne literature, vezane na delo v 
praksi, je po mnenju zdravnikov pridobljeno znanje MS statistično značilno višje, kot ga 
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ocenjujejo MS (p = 0,036) (Tabela 1). 
Tabela 1: Mnenja zdravnikov in medicinskih sester o virih pridobivanja znanja iz genetike 
Viri pridobivanja znanja U p (2-stransko) 
Na fakulteti  174,500 ,399 
Na izobraževanju v tujini 71,500 < ,001 
Na izobraževanjih/predavanjih v Sloveniji 98,500 ,004 
Od sodelavcev 171,500 ,356 
Prebiranje strokovne literature, vezane na delo v praksi 127,500 ,036 
Legenda: U – U-statistika; p – stopnja značilnosti. 
Odgovor na raziskovalno vprašanje: Na osnovi predstavljenih rezultatov izobraževanje oz. 
usposabljanje MS za področje klinične genetike v Sloveniji poteka predvsem na ravni 
samoiniciativnosti – od sodelavcev ali s prebiranjem strokovne literature, medtem ko je 
pridobljenega znanja s formalno izobrazbo (na fakulteti) zelo malo. 
Iz Slike 7 je razvidno, da skupina zdravnikov znanje MS ocenjuje bistveno bolje, kot ga 
ocenjujejo MS same. Po mnenju zdravnikov je znanje MS na področju medicinske genetike 
in predrojstne genetike v povprečju zelo dobro (Me = 4,0), na področju monogenskih bolezni 
pa v povprečju dobro (Me = 3,0). MS same pa znanje ocenjujejo v povprečju slabo na vseh 
področjih, izjema je le medicinska genetika, kjer ga ocenjujejo kot zadostno (Me = 2,0) 
(Slika 7, z lestvico odgovorov: 1 – slabo … 5 – odlično). 
 
Slika 7: Ocena znanja medicinske sestre na posameznih področjih genetike 
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4.3 Specifične naloge medicinske sestre v genetski ambulanti oz. 
ambulanti za genetiko 
MS smo spraševali »Kakšne naloge opravljate kot MS v vaši genetski/drugi ambulanti?«, 
zdravnike pa »Kakšno vlogo ima MS na vašem oddelku/ustanovi?« S ponujenimi odgovori 
v anketnem vprašalniku obe skupini podajata svoje mnenje o vlogi in nalogah MS, trditve 
so ocenjevali z lestvico ocen od 1 do 5 (Slika 8).  
 
Slika 8: Vloga in naloge medicinske sestre 
Iz Slike 8 je razvidno, da MS po mnenju zdravnikov v povprečju vedno (Me = 5,0) opravljajo 
naročanje pacientov in triažiranje ter jemanje krvi za genetsko testiranje in v povprečju 
pogosto (Me = 4,0) jemanje družinske anamneze in risanje družinskega drevesa. Po mnenju 
MS pa te v povprečju pogosto (Me = 4,0) opravljajo naročanje pacientov in triažiranje, 
medtem ko vse ostale naloge opravljajo v povprečju redko (Me = 2,0) ali nikoli (Me = 1,0). 
Z neparametričnim Mann-Whitneyjevim U-testom smo preverili, ali obstajajo statistično 
značilne razlike (p < 0,05) v ocenah trditev zdravnikov in MS (Tabela 2).  
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Tabela 2: Mnenja zdravnikov in MS o vlogi in nalogah MS ambulanti za genetsko 
svetovanje 
Vloga in naloge medicinske sestre U p (2-stransko) 
Naročanje pacientov in triažiranje 104,5 0,002 
Jemanje družinske anamneze in risanje družinskega drevesa 147 0,081 
Pridobivanje privoljenja za genetsko testiranje 180,5 0,376 
Informiranje o poteku genetskega testiranja 153 0,092 
Jemanje krvi za genetsko testiranje 43,5 < ,001 
Razlaganje rezultata genetskega testiranja 203 0,722 
Usmerjanje družinskih članov h kliničnemu psihologu in 
podpornim skupinam 
143 0,052 
Legenda: U – U-statistika, p – stopnja značilnosti. 
Rezultat Mann-Whitneyjevega testa kaže statistično značilne razlike v dveh primerih, in 
sicer: (1) naročanje pacientov in triažiranje (p = 0,002) – zdravniki to nalogo ocenjujejo kot 
statistično pogostejšo v primerjavi z MS, (2) jemanje krvi za genetsko testiranje  
(p < 0,001) –  zdravniki to nalogo ocenjujejo kot statistično pogostejšo v primerjavi z MS. 
Statistično značilna razlika se sicer nakazuje (p je zelo blizu 0,05 in vsebinsko to lahko 
obravnavamo kot pomembno razliko oz. bi se pri večjem vzorcu lahko izkazala za 
pomembno v okviru stopnje 0,05), in sicer: usmerjanje družinskih članov h kliničnemu 
psihologu in podpornim skupinam (p = 0,052) – zdravniki to nalogo ocenjujejo kot 
statistično značilno pogostejšo v primerjavi z MS. 
4.4 Potrebe po profilu medicinske sestre v genetiki 
Obe skupini respondentov sta odgovarjali na isto vprašanje. 
 
Slika 9: Potrebe po profilu medicinske sestre pri genetskem svetovanju 
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Iz Slike 9 je jasno razvidno, da je mnenje obeh skupin enotno – tako večina MS kot 
zdravnikov meni, da Slovenija potrebuje MS, ki bi imela dodatno izobrazbo s področja 
genetike.  
Na naslednji sklop vprašanj so odgovarjale samo MS. Na vprašanje, ali bi se MS želele 
dodatno izobraževati s področja genetike, jih je večina odgovorila pritrdilno  
(80,0 %) (Slika 10) in da bi se večinoma vključile v formalno izobraževanje na 
podiplomskem študiju za profil MS v genetiki oziroma genetskega informatorja (48 %) 
(Slika 11). 
 
Slika 10: Želja po dodatnem izobraževanju s področja genetike 
 
Slika 11: Vključitev na podiplomski študij za profil medicinske sestre v genetiki 
Večina MS meni, da bi usposobljena MS lahko samostojno opravljala svoje delo (72,0 %), 
medtem ko je delež enako mislečih zdravnikov nekoliko manjši (58,8 %) predvsem na račun 
večjega deleža neodločenih zdravnikov (29,4 %) (Slika 12).  
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Slika 12: Sposobnost medicinske sestre v genetiki za samostojno opravljanje dela v 
genetski ambulanti 
Vprašanje »Katera specifična znanja in veščine potrebuje MS v genetski ambulanti pri 
svojem delu?« je bilo zastavljeno kot odprto vprašanje, odgovore na katero smo kodirali oz. 
vsebinsko kategorizirali. Na Sliki 13 predstavljamo najpogostejše odgovore; ki jih je navedlo 
vsaj 5 respondentov. Po mnenju večine MS (64,0 %) kot zdravnikov (88,2 %) potrebuje MS 
znanja s področja genetike. Med drugimi pomembnimi znanji MS vzorec navaja še znanja s 
področja empatije (36,0 %), diagnostike (32,0 %) in na splošno strokovno znanje (24,0 %), 
medtem ko zdravniki navajajo še znanja s področja izdelovanja družinskega drevesa (35,3 
%), o načinih dedovanja (23,5 %) in splošno strokovno znanje (23,5 %). Drugi odgovori, ki 
jih je navedlo manj kot 5 respondentov, so s frekvencami predstavljeni v Tabeli 3. 
 
Slika 13: Specifična znanja in veščine medicinske sestre v ambulanti za genetsko 
svetovanje 
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Tabela 3: Druga specifična znanja in veščine medicinske sestre v ambulanti za genetsko 
svetovanje 
Znanja in veščine MS (ν) Zdravnik (ν) Skupaj (ν) 
Komunikacija 4 0 4 
Pojasnjevanje /razumevanje rezultatov testiranja 2 2 4 
Triaža 1 3 4 
Anamneza 0 3 3 
Potrpežljivost 3 0 3 
Odvzem krvi 0 2 2 
Presejalni testi 1 1 2 
Zdravstveno vzgojno delo 2 0 2 
Druga znanja/veščine 2 0 2 
Legenda: ν – število odgovorov. 
Vprašanje »Na kakšen način bi lahko MS v genetski ambulanti pridobila zaupanje 
pacientov?« je bilo zastavljeno kot odprto vprašanje, odgovore na katero smo kodirali oz. 
vsebinsko kategorizirali. Slika 14 predstavlja najpogostejše odgovore, ki jih je navedlo vsaj 
5 respondentov. MS bi po mnenju vzorca MS v genetski ambulanti lahko pridobila zaupanje 
s strokovnim znanjem (44,0 %), prijaznostjo (40,0 %) in skrbjo za zasebnost pacienta, 
diskretnostjo (24,0 %), medtem ko bi po mnenju anketiranih zdravnikov zaupanje lahko 
pridobila predvsem s strokovnim znanjem (47,1 %), znanjem s področja genetike (35,3 %), 
prijaznostjo (29,4 %) in znanjem s področja psihologije (29,4 %). Drugi odgovori, ki jih je 
navedlo manj kot 5 respondentov, so bili povezani z izobraževanjem, sodelovanjem/timskim 




Slika 14: Znanje/veščine MS na področju genetike za pridobitev zaupanja pacientov 
Tabela 4: Način pridobivanja zaupanja pacientov 
Način pridobivanja zaupanja pacientov MS (ν) Zdravnik (ν) Skupaj (ν) 
Izobraževanje 0 4 4 
Sodelovanje / timsko delo 2 2 4 
Potrpežljivost 1 2 3 
Drugo 2 1 3 
Legenda: ν – število odgovorov. 
Vprašanje »Na kakšen način bi usposobljena MS v genetski ambulanti prispevala k bolj 
kakovostni obravnavi oz. razvoju stroke oz. katere pristojnosti bi lahko imela?« je bilo 
zastavljeno kot odprto vprašanje, odgovore na katero smo kodirali oz. vsebinsko 
kategorizirali. Slika 15 predstavlja najpogostejše odgovore, ki jih je navedlo vsaj 5 
respondentov. Po mnenju vzorca MS bi usposobljena MS lahko prispevala k bolj kakovostni 
obravnavi s čim več znanja, poznavanja načina dela (32,0 %), razlago postopkov/pojmov/ 
rezultatov (28,0 %), podporo družini (socialno/psihološko) (24,0 %) in stalnim 
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izobraževanjem/spremljanjem novosti (24,0 %), medtem ko bi po mnenju vzorca zdravnikov 
lahko prispevala z genskim svetovanjem/posveti (41,2 %), usmerjanjem pacientov (35,3 %), 
triažo (29,4 %) in razlago postopkov/pojmov/rezultatov (29,4 %). Drugi odgovori, ki jih je 
navedlo manj kot 5 respondentov, so s frekvencami predstavljeni v Tabeli 5. 
 
Slika 15: Prispevek medicinske sestre v ambulanti za genetsko svetovanje k bolj kakovostni 
obravnavi 
Tabela 5: Načini, kako bi MS ambulanti za genetsko svetovanje prispevala k bolj 
kakovostni obravnavi 
Znanje/veščina MS (ν) Zdravnik (ν) Skupaj (ν) 
Znanje genetike 0 3 3 
Medicinska dokumentacija 0 3 3 
Naročanje 3 0 3 
Drug način/ne vem 4 2 6 
Legenda: ν – število odgovorov. 
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5 RAZPRAVA 
Rezultati naše raziskave, v kateri smo primerjali odgovore MS in zdravnikov, so pokazali, 
da izobraževanje oziroma usposabljanje MS na področju klinične genetike v Sloveniji poteka 
predvsem na ravni samoiniciativnosti – od sodelavcev ali s prebiranjem strokovne literature, 
medtem ko je pridobljenega znanja s formalno izobrazbo (na fakulteti) zelo malo, da so 
naloge MS naročanje pacientov in triažiranje, po mnenju zdravnikov pa tudi odvzem krvi za 
genetsko testiranje in jemanje družinske anamneze z risanjem družinskega drevesa, ter da 
zdravstveni sistem v Sloveniji potrebuje izobraževanje za profil MS v genetiki.  
Zdravniki večinoma niso seznanjeni s programom izobraževanja MS in se ne zavedajo, da 
večina MS znanje o genetiki in postopkih pridobi z delom na tem področju. MS zelo malo 
znanja s področja genetike pridobijo v času formalnega izobraževanja, zato se tudi zavedajo 
lastnih omejitev. Nadalje je od lastne iniciative odvisno, kako hitro bo MS pridobila znanje 
z določenega področja in postala kompetentna. Mednarodna raziskava je pokazala, da imajo 
kompetence na področju genetike in genomike MS v Italiji, Veliki Britaniji in ZDA, medtem 
ko je genetika sicer vključena v izobraževanje MS v Braziliji, Izraelu, na Japonskem in 
Nizozemskem ter v Omanu, Pakistanu in Južni Afriki, vendar obstoječi kurikulum ne 
zagotavlja znanja in veščin, ki bi jih MS v genetiki potrebovala v vsakodnevni praksi na 
področju klinične genetike (Kirk et al., 2011). Podobne raziskave, ki so preverjale znanje in 
veščine MS področju medicinske in klinične genetike, ne temeljijo na podatkih, pridobljenih 
z neposrednim preverjanjem aktualnega znanja, ampak na subjektivnem zavedanju o znanju 
in veščinah, ki naj bi jih posameznik na omenjenem področju imel. Hkrati pa ugotavljajo, da 
je tako dejansko znanje kot subjektivna percepcija znanja na področju medicinske in klinične 
genetike slaba, in zaključujejo, da MS s formalnim izobraževanjem ne pridobijo potrebnega 
strokovnega znanja za kompetentno delo (Godino, Skirton, 2012) 
Glede na doseženo izobrazbo je imel največji delež respondentov zaključeno visoko šolo ali 
fakulteto, vendar je imela več kot tretjina zdravnikov zaključen tudi doktorat. Večina 
zdravnikov opravlja delo na področju klinične genetike, vendar manj kot 5 let, medtem ko 
večina MS opravlja delo na področju ginekologije. Med zdravniki se je pokazala razlika v 
odgovorih glede samostojnosti MS v genetiki, zdravniki z daljšim delovnim obdobjem v 
genetiki so večinoma odgovorili, da MS v genetiki lahko deluje samostojno, zdravniki z 
manj leti v genetiki pa temu niso bili naklonjeni. 
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Večina MS bi se želela dodatno izobraževati s področja genetike in bi se vključila v formalno 
izobraževanje na podiplomskem študiju za profil MS v genetiki oziroma genetskega 
informatorja, da bi lahko samostojno opravljale delo v genetski ambulanti, kar je menila tudi 
večina zdravnikov. Naši rezultati so primerljivi z raziskavo, ki je bila narejena med zdravniki 
in MS v Veliki Britaniji, kjer je večina respondentov prepoznala MS kot samostojnega 
strokovnjaka v genetiki in pomembnega člana v multidisciplinarnem timu (Skirton, 1997). 
Formalno izobraževanje MS na področju medicinske in klinične genetike naj bi bilo v taki 
obliki, da bi omogočalo uporabo ključnih principov genetike v vsakodnevni praksi za 
dobrobit bolnikov, pri čemer je treba poudariti, da je končni cilj poleg znanja na področju 
medicinske in klinične genetike tudi sposobnost MS uporabiti pridobljeno znanje v 
vsakodnevni praksi, kar postaja vedno bolj pomembno v dobi personalizirane medicine 
(Frazier et al., 2004). Tako lahko farmakogenomska informacija o normalnih različicah, 
dobljena z genetskim testiranjem, pomaga pri izbiri in odmerjanju zdravila, ki najbolj 
ustrezna posamezniku, kar ima pomembne posledice za zdravstveno nego v vsakdanji praksi 
(Ferraldeschi, Newman, 2011).  
Med specifičnimi znanji, ki bi jih potrebovala MS v genetski ambulanti, je v ospredju znanje 
genetike. Med drugimi pomembnimi znanji in veščinami bi potrebovala še znanja s področja 
empatije in diagnostike ter splošno strokovno znanje, medtem ko so zdravniki navedli še 
znanja s področja družinske anamneze in načinov dedovanja. MS bi za pridobitev zaupanja 
pacientov potrebovala strokovnost, prijaznost in skrb za zasebnost pacienta ter diskretnost 
in znanja s področja psihologije. MS bi lahko prispevala k bolj kakovostni obravnavi bolnika 
in razvoju stroke z znanjem, poznavanjem načina dela, razlago diagnostičnih 
postopkov/pojmov/rezultatov, podporo družini (socialno/psihološko) ter s stalnim 
izobraževanjem/spremljanjem novosti, pa tudi z genetskim svetovanjem, usmerjanjem in 
triažiranjem bolnikov. Rezultati naše raziskave so v skladu s praktičnimi kompetencami za 
genetskega svetovalca, ki jih je predložil projekt G2C2 (Genetics/Genomics Competency 
Center), in vključujejo ključne koncepte in principe medicinske in klinične genetike, 
razumevanje medosebnih in psihosocialnih vidikov genetskih bolezni ter veščine svetovanja, 
izobraževanje bolnikov, družinskih članov in laikov ter stalno osebno izobraževanje in 
profesionalni razvoj (Greco et al., 2011).   
Ugotavljamo tudi pomanjkljivosti raziskave: imeli smo skupino 42 respondentov, pri čemer 
je bilo 17 zdravnikov in 25 medicinskih sester, kar predstavlja vzorec, pri katerem smo s 
26 
statističnim testiranjem ugotovili, da je porazdelitev vzorčnih aritmetičnih sredin približno 
normalna, in to ne glede na porazdelitev spremenljivke v osnovni populaciji. Večji vzorec 
bi pomagal pri opredelitvi vloge in nalog MS v genetiki, čeprav ocenjujemo, da je 
reprezentativnost vzorca bolj pomembna kot absolutna velikost vzorca. Več kot tretjina 
naslovljenih MS ni želela sodelovati v raziskavi z argumentom, da ne poznajo področja 
genetike in se ne počutijo kompetentne, da bi izpolnile anketo, kar je tudi vzrok za manjši 
vzorec, kot je bilo načrtovano. Nedavno objavljena raziskava o kompetencah MS na 
področju genetike in genomike, ki je potekala 4 tedne v 10 različnih institucijah v Teksasu 
(ZDA), je pokazala, da je bilo vrnjenih in pravilno izpolnjenih vprašalnikov manj kot 10 %, 
kar naj bi kazalo majhen interes MS. Raziskava hkrati ugotavlja, da so MS odlične pri 
zbiranju podatkov o bolniku, da imajo vse univerzalne kompetence, ki jih pridobijo s 
formalno izobrazbo, a da imajo pomanjkljivo znanje na področju genetike in genomike ter 
da se od njih ne pričakuje, da bi uporabljale znanja in veščine na področju genetike in 
genomike v intenzivni enoti, čeprav kaže, da ima skoraj vsaka bolezen ali stanje določeno 
genetsko komponento. Zaradi tega je smiselno, da MS usvoji znanja genetike in genomike 
ne glede na pridobljeno akademsko izobrazbo, delovno okolje in specializacijo (Newcomb 
et al., 2019).  
Naš merski instrument (anketni vprašalnik) je vseboval zaprti, polodprti in odprti tip 
vprašanj, na katera sta odgovorili skupini MS in zdravnikov klinične genetike. Prednosti 
vprašanj zaprtega in polodprtega tipa sta enostavnost in standardiziranost za statistično 
analizo, pomanjkljivosti pa težja formulacija vsebine in da je nabor odgovorov omejen, zato 
določeni odgovori niso predvideni. Vprašanja odprtega tipa so glede možnosti odgovorov 
odprta, so pa težja za statistično obdelavo, ker niso standardizirana ter so za respondenta 
zahtevnejša, saj mora biti motiviran, zato so večkrat predmet trivialnih odgovorov. Pri 
klasični obliki izpolnjevanja vprašalnika obstaja možnost, da respondent ne bo razumel 
vprašanja oziroma nima možnosti dodatne razlage pri morebitnih dvoumnih vprašanjih. 
Slabost je tudi, da ni nadzora in vprašalnik lahko izpolni tudi tretja oseba, saj je anonimen. 
Ker je vprašalnik zajemal vprašanja, ki so vključevala različne faktorje, mere konsistentnosti 
odgovorov Cronbach alpha ni bilo mogoče izračunati.  
Dekodiranje človeškega genoma ustvarja nove možnosti pri preprečevanju, diagnostiki in 
zdravljenju bolezni, vendar je tudi translacija genetske informacije v vsakodnevno prakso 
izziv. Če nacionalna organizacija zdravstvene nege prepoznava, da so kompetence na 
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področju genetike in genomike pomembne za vse MS, je treba vložiti veliko truda, da bi 
zagotovili potrebno ustrezno izobraževanje za MS. V ta namen je potrebno dodatno 
izobraževanje, bodisi prek strokovne literature bodisi prek bolnišničnih izobraževanj bodisi 
z individualnim učenjem prek elektronskih medijev (Newcomb et al., 2019). 
Personalizirana medicina je postala pomemben sestavni del vsakodnevne zdravstvene nege 
in raziskave kažejo, da postaja strategija zdravljenja in preprečevanja bolezni, ker vključuje 
v kontekst vse, genetsko raznolikost posameznika, njegovo okolje in življenjski slog. V 
nasprotju s pristopom, ki ustreza vsem, personalizirana medicina izziva zdravstvene delavce, 
tudi MS, da začnejo pri delovanju v različnih delovnih okoljih in specialnostih razmišljati o 
genetskih vidikih (Montgomery, 2017). Dandanes mora MS razumeti odnos med 
genetiko/genomiko in zdravjem, preprečevanjem, zdravljenjem bolezni in presejalnimi testi. 
MS potrebuje veščine in znanja, da lahko pridobi podatke o družini, prepozna genetska 
tveganja in posameznika ustrezno napoti na genetsko svetovanje ali testiranje. Med genetsko 
obravnavo MS pomaga bolniku razumeti pomen genetskega testiranja in rezultatov, 
omogočiti podporo bolniku in družinskim članom ter spodbujati možnosti zdravljenja v 
skladu s priporočili (Montgomery, 2017). Leta 2012 je bil sprejet načrt genomske 
zdravstvene nege, ki je usmerjen v biološke raznolikosti posameznika, in potrebne ukrepe, 
ki lahko izboljšajo klinične rezultate ter vključuje različna delovna okolja in populacije. 
Načrt genomike v zdravstveni negi je namenjen raziskovanju, da bi pridobili potrebno 
podlago za povezovanje genomike v vsakodnevno prakso zdravstvene nege in tudi njeno 
regulativo (Calzone et al., 2011).  
V naši raziskavi smo kot raziskovalno skupino izbrali zdravnike in MS, ki delujejo na 
področju genetike ali pa so posredno povezani s klinično genetiko. Obsežno analizo stanja 
glede potrebe po profilu MS v genetiki v Sloveniji bi dobili, če bi anketni vprašalnik naslovili 
tudi na zdravnike in MS drugih specialnosti, pa tudi na druge strokovnjake (psihologe, 
sociologe, fizioterapevte, dietetike ipd.), ki sodelujejo v multidisciplinarni obravnavi družine 
z genetsko boleznijo. Dodatno bi bilo zanimivo izvesti raziskavo o zadovoljstvu genetske 
obravnave v javnem zdravstvenem sistemu tudi med bolniki in njihovimi družinami.  
To je prva tovrstna raziskava v Sloveniji, ki je preiskovala vlogo in naloge MS pri genetski 
obravnavi v službah za genetsko diagnostiko in svetovanje. Pokazali smo, da obstaja potreba 
po formalnem izobraževanju MS, da so MS odprte za dodatno izobraževanje ter pridobitev 
ustreznih znanj in veščin na področju medicinske in klinične genetike, da bi lahko 
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kompetentno in samostojno opravljale delo v genetski ambulanti. 
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6 ZAKLJUČEK 
V mnogih državah se je že pokazalo, da izobražen genetski svetovalec in MS v genetiki 
lahko ponudita zdravstveno oskrbo bolnikom, ki potrebujejo informacijo o družinski dedni 
bolezni oziroma genetsko testiranje. 
V Sloveniji formalno izobraževanje za MS, ki dela v genetski ambulanti, ne obstaja. 
Trenutno MS, ki delajo v ambulantah za klinično genetiko, s svojim delom pridobijo 
potrebna znanja in veščine, ki jim omogočajo optimalno zdravstveno nego bolnika v genetski 
ambulanti. Z razvojem medicinske genetike in genomike se kažejo potrebe po bolj 
specifičnih znanjih, kot sta poznavanje metod genetskega testiranja in znanje genomskih 
tehnologij, da lahko komunicira z genetskim laboratorijem. Ker je MS tudi prva strokovna 
oseba, s katero se bolnik sreča in podeli težave, je pomembno, da zna pridobljene informacije 
pravilno vrednotiti, jih verodostojno predati zdravniku specialistu in pripraviti potrebno 
dokumentacijo za odvzem biološkega materiala. 
Raziskava je pokazala, da se največ znanja pridobi na delovnem mestu. Spodbudno je 
dejstvo, da je večina anketiranih MS sester izrazila željo za izobraževanje na področju 
genetike. Kot smo že omenili, postaja genetska diagnostika pomembna za vsa področja 
medicine in s tem tudi zdravstveno nego.  
Z opravljeno raziskavo smo opredelili sedanjo vlogo MS pri genetskem svetovanju v službah 
za genetsko diagnostiko in svetovanje v Sloveniji. Rezultati so pokazali, da zdravstveni 
sistem v Sloveniji potrebuje formalno izobraževanje za profil MS v genetiki. S formalnim 
izobraževanjem na podiplomskem študiju za profil MS v genetiki oziroma genetskega 
informatorja, ki bi vključevalo predvsem znanje medicinske genetike in diagnostičnih 
postopkov v genetiki, in nadaljnjim stalnim izobraževanjem in spremljanjem novosti bi MS 
pridobila ustrezno usposobljenost za samostojno delo informatorja v referenčni genetski 
ambulanti, pa tudi za izobraževalno in raziskovalno dejavnost.  
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8.1 Anketni vprašalnik za medicinske sestre 
Spoštovani, 
sem Branka Vasić, študentka Zdravstvene fakultete v Ljubljani in pripravljam diplomsko 
nalogo z naslovom Vloga medicinske sestre pri genetskem svetovanju (v službah za 
genetsko diagnostiko in svetovanje). Namen ankete je opredeliti vlogo medicinske sestre, 
kako so le te pridobile znanje za opravljanje svojega dela in kako vpeljati profil medicinske 
sestre v genetiki v slovenski zdravstveni sistem.  
Vaše sodelovanje je za raziskavo ključno, saj le z vašimi odgovori lahko dobimo vpogled v 
vlogo medicinske sestre v genetskih ambulantah. 
Zbrani podatki bodo obravnavani strogo zaupno in analizirani na splošno (in nikakor na ravni 
odgovorov posameznika). Uporabljeni bodo izključno za pripravo te diplomske naloge. 






1. Kakšne naloge opravljate kot medicinska sestra (MS) v vaši genetski/drugi 
ambulanti?  
Prosim da naslednje trditve ocenite od 1(nikoli), 2(redko), 3(občasno), 4(pogosto), 5(vedno) 
 Nikoli  Vedno 
1) Naročanje pacientov in 
triažiranje 
1 2 3 4 5 
2) Jemanje družinske anamneze in 
risanje družinskega drevesa 
1 2 3 4 5 
3) Pridobivanje privoljenja za 
genetsko testiranje 
1 2 3 4 5 
4) Informiranje o poteku 
genetskega testiranja 
1 2 3 4 5 
5) Jemanje krvi za genetsko 
testiranje 
1 2 3 4 5 
6) Razlaganje rezultata genetskega 
testiranja 
1 2 3 4 5 
7) Usmerjanje družinskih članov h 
kliničnemu psihologu in podpornim 
skupinam 




2. Kje ste pridobili znanje za delo v genetski/drugi ambulanti? 
Prosim da naslednje trditve ocenite od 1(nič), 2(zelo malo), 3(nekaj), 4(precej), 5(veliko) 
 Nič  Veliko 
1) Na fakulteti  1 2 3 4 5 
2) Na izobraževanju v tujini (npr. 
ESHG konferenca, izobraževanje v 
okviru ESHG, formalno pridobljena 
izobrazba za strokovnjaka na 
področju medicinske genetike, z 
delom pridobljene znanje in veščine 
na področju genetike) 
1 2 3 4 5 
3) Na izobraževanjih/predavanjih v 
Sloveniji 
1 2 3 4 5 
4) Od sodelavcev 1 2 3 4 5 
5) Prebiranje strokovne literature 
vezane na delo v praksi 
1 2 3 4 5 
3. Kako ocenjujete svoje znanje na področju: 
Prosim da naslednje trditve ocenite od 1(slabo), 2(zadostno), 3(dobro), 4(zelo dobro), 
5(odlično) 
 Slabo  Odlično 
1) medicinska  genetika  - 
poznavanje splošnih 
pojmov/preiskav v genetiki 
1 2 3 4 5 
2) Predrojstna diagnostika 1 2 3 4 5 
3) dizmorfologija 1 2 3 4 5 
4) monogenske bolezni 1 2 3 4 5 




4. Potrebe po izobraževanju za medicinske sestre v genetski ambulanti 
Prosim da na naslednja vprašanja odgovorite z Da, Ne in Ne vem.  
Ali mislite, da sodobni zdravstveni sistem v Sloveniji potrebuje medicinsko sestro iz 
področja genetike, ki bi se za to dodatna izobrazila? 
a. Da 
b. Ne  
c. Ne vem 
Ali bi se želeli dodatno izobraževati iz področja genetike? 
a. Da 
b. Ne 
c. Ne vem 
Ali bi se vključili v formalno izobraževanje na podiplomskem študiju za profil genetske 
sestre/genetskega informatorja? 
a. Da 
b. Ne  
c. Ne vem 
Ali menite, da bi usposobljena medicinska sestra v lahko samostojno opravljala svoje delo 
v obliki genetske referenčne ambulante? 
a. Da 
b. Ne  
c. Ne vem 
• Katera specifična znanja/veščine potrebuje medicinska sestra v genetski ambulanti 
pri svojem delu? 
 
 
• Na kakšen način bi lahko MS v genetski ambulanti pridobila zaupanje pacientov? 
 
• Na kakšen način bi usposobljena  MS v genetski ambulanti prispevala k bolj 
kakovostni obravnavi v genetski ambulanti oz. razvoju stroke oz. katere pristojnosti 
bi lahko imela v okviru genetske obravnave pacienta? 
 
Demografski podatki 























PODROČJE NA KATEREM DELATE: 
Klinična genetika 
Drugo _________________________________________________ 
KOLIKO LET DELATE NA PODROČJU KLINIČNE GENETIKE/DRUGO: 




8.2 Anketni vprašalnik za zdravnike 
Spoštovani, 
sem Branka Vasić, študentka Zdravstvene fakultete v Ljubljani in pripravljam diplomsko 
nalogo z naslovom Vloga medicinske sestre pri genetskem svetovanju (v službah za 
genetsko diagnostiko in svetovanje). Namen ankete je opredeliti vlogo medicinske sestre, 
kako so le te pridobile znanje za opravljanje svojega dela in kako vpeljati profil medicinske 
sestre v genetiki v slovenski zdravstveni sistem. Vaše sodelovanje je za raziskavo ključno, 
saj le z vašimi odgovori lahko dobimo vpogled v vlogo medicinske sestre v slovenskem 
zdravstvenem sistemu. 
Zbrani podatki bodo obravnavani strogo zaupno in analizirani na splošno (in nikakor na ravni 
odgovorov posameznika). Uporabljeni bodo izključno za pripravo te diplomske naloge. 






1. Kakšno vlogo ima medicinska sestra (MS) na vašem oddelku/ustanovi?  
Prosim da naslednje trditve ocenite od 1(nikoli), 2(redko), 3(občasno), 4(pogosto), 5(vedno) 
 Nikoli  Vedno 
1) Naročanje pacientov in 
triažiranje 
1 2 3 4 5 
2) Jemanje družinske anamneze in 
risanje družinskega drevesa 
1 2 3 4 5 
3) Pridobivanje privoljenja za 
genetsko testiranje 
1 2 3 4 5 
4) Informiranje o poteku 
genetskega testiranja 
1 2 3 4 5 
5) Jemanje krvi za genetsko 
testiranje 
1 2 3 4 5 
6) Razlaganje rezultata genetskega 
testiranja 
1 2 3 4 5 
7) Usmerjanje družinskih članov h 
kliničnemu psihologu in podpornim 
skupinam 




2. Kje po vašem mnenju MS pridobijo največ znanja za delo v genetski ambulanti? 
Prosim da naslednje trditve ocenite od 1(nič), 2(zelo malo), 3(nekaj), 4(precej), 5(veliko) 
 Nič  Veliko 
1) Na fakulteti  1 2 3 4 5 
2) Na izobraževanju v tujini (npr. 
ESHG konferenca, izobraževanje v 
okviru ESHG, formalno pridobljena 
izobrazba za strokovnjaka na 
področju medicinske genetike, z 
delom pridobljene znanje in veščine 
na področju genetike) 
1 2 3 4 5 
3) Na izobraževanjih/predavanjih v 
Sloveniji 
1 2 3 4 5 
4) Od sodelavcev 1 2 3 4 5 
5) Prebiranje strokovne literature 
vezane na delo v praksi 
1 2 3 4 5 
3. Kako ocenjujete znanje MS na področju: 
Prosim da naslednje trditve ocenite od 1(slabo), 2(zadostno), 3(dobro), 4(zelo dobro),  
5(odlično) 
 Slabo  Odlično 
1) medicinska  genetika  - 
poznavanje splošnih 
pojmov/preiskav v genetiki 
1 2 3 4 5 
2) Predrojstna diagnostika 1 2 3 4 5 
3) dizmorfologija 1 2 3 4 5 
4) monogenske bolezni 1 2 3 4 5 
5) onkogenetika  1 2 3 4 5 
  
 
4. Potrebe po izobraževanju za profil genetske medicinske sestre:  
Ali mislite, da sodobni zdravstveni sistem v Sloveniji potrebuje medicinsko sestro iz 
področja genetike, ki bi se za to dodatna izobrazila? 
a. Da 
b. Ne  
c. Ne vem  
Ali bi bilo potrebno formalno izobraževanje MS na podiplomskem študiju za profil genetske 
sestre/genetskega svetovalca 
a. Da 
b. Ne  
c. Ne vem 
Ali menite, da bi usposobljena MS v lahko samostojno opravljala svoje delo v obliki 
genetske referenčne ambulante? 
a. Da 
b. Ne  
c. Ne vem 
• Katera specifična znanja/veščine bi po vašem mnenju potrebovala MS v genetski 
ambulanti pri svojem delu? 
 
• Na kakšen način bi lahko MS v genetski ambulanti pridobila zaupanje pacientov? 
 
 
• Na kakšen način bi usposobljena  MS v genetski ambulanti prispevala k bolj 
kakovostni obravnavi v genetski ambulanti oz. razvoju stroke oz. katere pristojnosti 
bi lahko imela v okviru genetske obravnave pacienta? 
 
Demografski podatki 
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